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* najczestsza wrodzona choroba monogenowa

* dziedziczona w sposob autosomalny dominujacy

* postac heterozygotyczna 1: 500 os6b
posta¢ homozygotyczna 1:1 000 000 os6b

* najczesciej spowodowana mutacjag w genie kodujacym receptor

LDL (LDLR) apolipoproteine B (APOB) lub PCSK9
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) opis przypadku rodzeristwa z potwierdzona badaniem
molekularnym hipercholesterolemia rodzinng, bedacych
pod opieka Kliniki Pediatrii, Diabetologii i Endokrynologii
Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego oraz Krajowego
Centrum Hipercholesterolemii Rodzinne;

Jocena uzyskanych wynikéw badarn oraz wstepna ocena
efektow wprowadzonego leczenia




pacjent S.C. lat 13 skierowany na Oddzial Diabetologii z powodu
nieprawidlowej glikemii na czczo, podejrzenie choroby Recklinhausena

d wykonano OGTT z insulinemia, p/ciata GAD, ICA, stezenie
cholesterolu catkowitego i jego frakcji LDL i HDL oraz tréjglicerydow,
apolipoproteiny A i B, kreatyniny, enzymoéw watrobowych, hormonow
tarczycy, hemoglobiny glikowanej oraz TGA

 wykluczono zaburzenia w gospodarce weglowodanowej

U stwierdzono podwyzszony poziom cholesterolu

U zalecono diete oraz kontrole w Poradni Zaburzen | 228
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‘ _ badanie 1 - o5/2011 Badanie 2 - 08/2011

Cholesterol [mg/dl] 236 224

LDL [mg/dl] 178 166

HDL [mg/dl] 46 49

TG [mg/dl] 59 44
Glukoza [mg/dl] 83 79

HbA1c [%] 5,6 5,57

TSH [uU/ml] 1,65 L7
ALT/AST/ CK [U/1] 17 / 10/ 93 18 /13/93
Apo Al / ApoB [g/1] - 1,42 /0,9
IMT P/L [mm] 0,4 / 0,44

UPo 3 miesigcach stosowania diety stwierdzono utrzymujaca sie
hipercholesterolemie, uzyskano redukcje LDL cholesterolu o 7 %,

UWykonano badanie w kierunku mutacji LDLR i APOB oraz badanie IMT

UZalecono wykonanie lipidogramu u rodzenstwa pacjenta oraz jego rodzicow
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MATKA

OJCIEC
PACJENT (S.C.) lat 13

SIOSTRA 1 (J.C.) lat 7
SIOSTRA 2 (L.C.) lat 15

SIOSTRA 3 (M.C.) lat 19
SIOSTRA 4 (A.C) lat 20
BRAT 1 (K.C) lat 12
BRAT 2 ( M.C) lat 10

Choroba wienicowa u dziadka ze strony matki
Rodzenstwo matki - nie wyrazito zgody na badania molekularne

!

N
T

—

Z Z Z

N

+

Mutacja APOB c.10580G>A/p.R3527Q, htz
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- PACJENT S.C. lat 13

Cholesterol
[mg/dl]

LDL [mg/dl]
HDL [mg/dl]
TG [mg/dl]
Glukoza
[mg/dl]
HbA1c [%]
TSH [uU/ml]

ALT/AST/ CK
[U/1]

IMT [mm]

LECZENIE

236

5,6
1,65
17 / 10/ 93

0,4 /0,44

Statyna

SIOSTRA 1 JC laty | SIOSTRA 2 LC I
lat 15

255

5,56
3,1
29 /14 [ 78

0,41 / 0,41

DIETA

262

190
53

93
79

5,17
1,9
15/ 12/ 43

0,47 / 0,45

pacjentka bedaca pod
opieka Kliniki Neurologii
IPCZD z powodu
podejrzenia miopatii
okresowo bdle miesni
konczyn dolnych

EZETIMIB 10 mg



2 letme] obserwacji

PACJENT S.C.
- statyna

SIOSTRA 1 JC
lat7 - dieta

Cholesterol o
LDL o

HDL o

TG o
Cholesterol 1
LDL1

HDL1

TG 1
Cholesterol 2
LDL 2

HDL 2

TG 2

178

217

167

61

SIOSTRA 2 LC lat
15 -ezetimib

262

190

53
93

192

132
49

79
184

120

61



Statyny staty sie lekiem pierwszego rzutu preferowanym u dzieci
i mtodziezy z zaburzeniami lipidowymi!

° u pacjentdw zastosowano postepowanie niefarmakologiczne
(diete i aktywnos¢ fizyczng)

* u 1 pacjenta wlaczono leczenie statyna ( Atorwastatyna 10 mg)
* ul pacjentki ezetimib 10 mg (miopatia w wywiadzie)
* u 1 pacjentki leczenie dietetyczne ( wiek)

,leczenie farmakologiczne powinno by¢ wiaczone po ukonczeniu
8 roku zycia u pacjentow z heterozygotyczna postacia
hipercholesterolemii rodzinnej” 2

1 Vuorio A et al.: Statins for children with familial hypercholesterolemia. Cochrane Database Syst Rev. 2010 Jul 7;(7).
2 Daniels S. R. i wsp. Pediatric aspects of Familial Hypercholesterolemias: Recommendations from the National Lipid
Association Expert Panel on Familial Hypercholesterolemia, Journal of Clinical Lipidology .2o011: 5; S30-537.



) wykonano badanie ultrasonograficzne oceniajace grubos¢
kompleksu intima-media (ang. intima-media tickness, IMT)
w tetnicach szyjnych

) na poczatku obserwacji uzyskano wynik w gornej granicy
normy dla wieku i plci, badZ nieco powyzej gornej granicy
normy
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DZIAEANIA NIEPOZADANE

Mozliwe :

- podwyzszone enzymy watrobowe
- podwyzszone CK, miopatia

- zaburzenia zotadkowo-jelitowe

- uczucie zmeczenia

- bole glowy

- wysypka

W ciaggu dotychczasowej obserwacji nie stwierdzono
powaznych dzialan niepozadanch stosowanej terapii!



* zaburzenia lipidowe powinny by¢ rozpoznawane
i leczone od jak mnajwczes$niejszych lat zycia,
szczegOlnie u dzieci z obciazonym wywiadem
rodzinnym w kierunku choréb ukladu sercowo-
naczyniowego

° obecnie najbardziej skutecznym leczeniem wsréod
dzieci wydaje sie by¢ terapia statynami

* konieczna jest dalsza obserwacja i monitorowanie
skutecznosci i bezpieczenstwa stosowanej terapii
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